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TEMARI DE TEORIA

Secci6 1: LA CIENCIA DE LA GENETICA

Tema 1: INTRODUCCIO

La ciencia de la Genética. Fenotip i genotip. El genoma. L'analisi genética. Les tres arees generals de la
Geneética: classica, molecular i evolutiva. Organismes més utilitzats en els estudis de Genética. El segle
XXI, el segle de la genetica.

Secci6 2: EL MENDELISME | LA TEORIA CROMOSOMICA

Tema 2: MITOSI | MEIOSI

Els experiments de Mendel. Principi de la segregacio. Relacions de dominancia. Al.lelisme mdltiple. Gens
letals. Principi de la segregacié independent. Interaccions genotipiques. Epistasi. Genética bioquimica.
Hipotesi un gen-un enzim. Penetrancia i expressivitat.

Tema 3: PRINCIPIS MENDELIANS | EXTENSIONS

Els experiments de Mendel. Principi de la segregacio. Relacions de dominancia. Al.lelisme multiple. Gens
letals. Principi de la segregacié independent. Interaccions genotipiques. Epistasi. Genetica bioguimica.
Hipotesi un gen-un enzim. Penetrancia i expressivitat.

Tema 4: DETERMINACIO DEL SEXE, LLIGAMENT AL SEXE | ANALISI DE PEDIGRIS
Determinaci6 del sexe. Heréncia lligada al sexe. Heréncia influenciada pel sexe. Heréncia limitada a un
sexe. Analisi de pedigris. Compensacié de dosi. Hipotesi de Lyon.

Tema 5: LLIGAMENT | MAPES GENETICS EN EUCARIOTES
Lligament. Mapes genétics: encreuament de dos punts; encreuament de tres punts. Demostracié citoldgica
de I'entrecreuament. Analisi de tétrades. Recombinacié mitotica. Mapes en humans.

Tema 6: LLIGAMENT | RECOMBINACIO EN PROCARIOTES | VIRUS
Els bacteris i virus en la investigacio genética. Fenotips bacterians. Fenotips virals. Processos sexuals en
bacteris i virus. Transformacio. Conjugacio. Transduccid. Cicle biologic dels fags. Recombinacio en fags.

Tema 7: CITOGENETICA

Variacions de l'estructura cromosomica: trencaments cromatidics i cromosomics. Les inversions i llur
significat. Delecions i duplicacions. Translocacions. Variacions en el nombre de cromosomes: euploidia i
aneuploidia. Mosaicisme. Aneuploidia a I'hnome. Poliploidia: auto i alopoliploidia.

Secci6 3: GENETICA MOLECULAR

Tema 8: LA QUIMICA DEL GEN

Propietats esperades del material geneétic. Quimica dels acids nucleics. Estructura del DNA. Formes
alternatives del DNA. Replicacio del DNA: experiment de Meselson i Stahl. Demostracio autoradiografica
del DNA. Enzimologia de la replicacio del DNA: I'origen de replicacio. Forca de replicacio.
Superenrotllament. Finalitzacié de la replicacié. Estructures replicatives: el model del cercle rodant. El
model de llagos D. La replicacio en eucariotes.




Tema 9: EXPRESSIO GENICA: TRANSCRIPCIO

La transcripci6: complementarietat DNA-RNA. RNA polimerasa. Senyals d'iniciacié i finalitzacié. La
transcripcio en eucariotes: promotors. CAP i sequéncies poli-A. Introns. Activitat autocatalitica del RNA.
Noves informacions sobre el flux d'informacié genetica: transcripcié inversa. Autoreplicacié del RNA.

Tema 10: EXPRESSIO GENICA: TRADUCCIO

Els ribosomes i el RNA ribosomic: subunitats ribosomiques. El nucléol en eucariotes. RNA de transferéncia:
similituds de tots els t-RNA. Llacos de t-RNA. La traduccid: complex d'iniciacié. Elongacio. Finalitzacio. El
codi genetic: lectura en triplets. Hipotesi del balanceig. Universalitat del codi genétic. Excepcions del codi.
Evolucié del codi genétic.

Tema 11: EXPRESSIO GENICA: CONTROL EN PROCARIOTES

El model de I'operé. El sistema induible de I'oper6 lac: el metabolisme de la lactosa. El gen regulador.
L'operador. Inducci6 de l'operé lac. Mutants de I'operé lac. Repressid catabolica. El sistema reprimible de
I'operdé triptdfan. Atenuacid. Control transcripcional. Control postranscripcional.

Tema 12: EXPRESSIO GENICA: CONTROL EN EUCARIOTES

Patrons de desenvolupament: diferenciacio i totipotencia. Mapes de desti. Desenvolupament primerenc de
Drosophila. Mutants homeotics. Control de la transcripcio en eucariotes: metilacio i Z-DNA. Regulacion
postrancripcional. Immunogeneética: Immunoglobulines. Varietat d'anticossos. Cél.lules receptores T i
proteines MHC. Cancer: teoria mutacional del cancer. Teoria viral del cancer. Causes ambientals del
cancer.

Tema 13: CLONACIO | SEQUENCIACIO DEL DNA

Clonacié del DNA. Enzims de restriccid. Vectors hibrids. Sondes de gens especifics: Southern blotting.
Sondes per un gen clonat. Analisi d'heterodulplex. Vectors eucariotes: expressié de DNA estrany a les
cél.lules eucariotes. Mapes de restriccié: polimorfisme en la longitud dels fragments de restriccié (RFLP). La
reaccié en cadena de la polimerasa (PCR). Beneficis practics de la clonacié de gens. Sequienciacio del
DNA. Clonaci6 d’organismes.

Tema 14: GENOMICA

Mapes fisics de baixa resolucio: citologics, de translocacions, de delecions. Hibridacié in situ. FISH. Mapes
fisics d"alta resolucio: Electroforesi de camp polsant i mapes de restriccid. Estrategies de seqlienciacio del
genoma. Organitzaci6 de la sequéncia del DNA. La seqiiéncia del genoma huma. Genomica funcional.
Bioinformatica i Genética.

Tema 15: EL CROMOSOMA EUCARIOTIC
La cél.lula eucariota. El cromosoma eucariota: estructuracié del DNA. Composicié de les nucleoproteines.
Bandeig cromosomic. Centromers i telomers. Repetitivitat del DNA en el cromosoma eucariotic.

Tema 16: DNA: MUTACIO, REPARACIO | RECOMBINACIO

La mutacio: el test de fluctuacio. Estructura geneética fina. Test de complementacié: el cistr6. Mutacié
espontania i mutacio induida. Taxes de mutacid. Mutacions puntuals. Mutagenesi quimica. Reparacio del
DNA: reversio de les lesions. Fotoreparacio. Reparacid per escisio. Reparacio postreplicativa. Reparacio
SOS. Recombinacio: model de Holliday. Recombinacié bacteriana. DNA hibrid.

Tema 17: ELEMENTS MOBILS
Elements genétics transposables: Elements IS. Transposons compostos. Mecanismes de transposicid.
Efectes fenotipics i genotipics de la transposicid.

Tema 18: HERENCIA NO MENDELIANA

La deteccid de I'heréncia no mendeliana. Efectes materns: enrotllament de la closca del cargol, pigmentacio
de l'arna, empremta parental. Herencia citoplasmatica: mitocondris, cloroplasts. Particules infeccioses.
Plasmidis procariotes.

Secci6 4: GENETICA QUANTITATIVA | EVOLUTIVA

Tema 19: HERENCIA QUANTITATIVA



Caracters regulats per diversos loci: control de dos loci. Control de tres loci. Control multiloci. Localitzacio
de poligens. Significat de I'heréncia poligénica. Experiments de seleccié. Heretabilitat: heretabilitat
aconseguida. Particio de la variancia. Mesura de I'heretabilitat. Heréncia quantitativa en humans: el color de
la pell. Estudis en bessons.

Tema 20: GENETICA DE POBLACIONS: EQUILIBRI DE HARDY-WEINBERG | SISTEMES
D'ENCREUAMENTS

La poblacié mendeliana. Fregléncies al.leliques i genotipiques. Equilibri Hardy-Weinberg. Prova de
I'equilibri de Hardy-Weinberg. Extensions de I'equilibri de Hardy-Weinberg: al.lels multiples. Loci mdltiples.
Encreuaments no aleatoris: consanguinitat. Analisi de pedigris. Analisi de poblacions.

Tema 21: GENETICA DE POBLACIONS: PROCESSOS QUE CANVIEN LES FREQUENCIES GENIQUES
Els factors d’evolucié. Mutaci6. Migracié. Deriva geneética: efecte fundador i colls d'ampolla. Seleccié
natural: concepte i tipus. Models de seleccié. Seleccié en contra de I'homozigot recessiu. Seleccié en contra
de I'neterozigot. Equilibri mutacié-selecci6.

Tema 22: GENETICA DEL PROCES EVOLUTIU
Evolucié darwiniana. Evolucié i especiacid: mecanismes de cladogenesi. Gradualisme filetic versus equilibri
puntuat. Variacié genetica: descripcio i manteniment del polimorfisme. Sociobiologia: altruisme.
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PRACTIQUES

Practica 1: Introduccio a la biologia i morfologia de Drosophila

Practica 2: Analisi d'un mutant i asignacio al seu grup de lligament

Practica 3: Elaboracié d'un mapa genetic de tres marcadors

Practica 4: Preparacié del cromosomes politénics de Drosophila buzzatii. Mapes citoldgics i observacio
d'inversions paracentriques

Practica 5: Analisi del cariotip huma i observacié d'alteracions cromosomiques

Practica 6: Deteccié de la variacié genética en proteines mitjancant I'electroforesi en gel de mid6. Mesura
de la variacio genética a les poblacions naturals

Practica 7: Aplicacions de la bioinformatica a la investigacié genética

AVALUACIO

1. La nota final sera la mitjana ponderada de la nota de I'examen de teoria i problemes (80%) i de la nota de
practiques (20%).

2. Per aprovar I'assignatura cal obtenir una nota mitjana >= 5.

3. Avaluacio de la teoria i problemes:
3.1. Al final del curs hi haura un examen global.



3.2. Si 'alumne obté una nota >= 5 de I'examen, aprovara aquesta part.

4. Avaluacié de les practiques:
4.1. Les practiques son obligatories. La no assisténcia impedeix aprovar l'assignatura.

4.2. Les practiques seran avaluades tenint en compte I'aprofitament de I'alumne al laboratori i la nota de
'examen de practiques.

4.3. Tot alumne que havent fet les practiques i el corresponent examen no arribi a obtenir un 4 de nota de
practiques, no podra aprovar I'assignatura.

5. Treball de classe: Els treballs voluntaris ajudaran a arrodonir positivament la nota final.
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